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POSTER: 52
Poland Sendromu: Olgu Sunumu

Benal Kunak, ismail Balaban, Emine Polat
Dr. Sami Ulus Cocuk Saghg ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara.

Girig: Poland sendromu klasik olarak pektoralis major kasinin sternokostal basinin unilateral aplazisi ve ipsilateral hipoplastik el, sindaktili ve bra-
kidaktili ile karakterizedir. Etiyolojisi tam olarak bilinmemekle birlikte subklavian veya vertebral kan akiminin embriyolojik donemde bozulmasi ile or-
taya cgikabilecegi diisiiniilmektedir. El anomalileri gesitlilik gdsterir. Nadir olarak ASD, dekstrokardi, g6z anomalileri, renal anomaliler ve bazal gang-
lionlarda nérolojik malformasyonlarla karakterize Moebius sendromu eglik edebilir.

Olgu: Anne baba arasinda akrabalik olmayan 2 yas 9 aylik erkek hasta asiri hareketlilik ve dikkat daginikhg yakinmasi ile basvurdu. Hastanin géz
temasi kurdugu, ancak kisa siireli oldugu belirtildi. Oykiisinden parmaklardaki yapisikiik nedeniyle opere oldugu dgrenildi. Hastanin yapilan muaye-
nesinde sol el saga gore kiigiik 2. ve 3. parmaklar rudimenter olarak saptandi. Ayak 1-2 parmaklar arasinda aciklik mevcuttu. Sol gogiis kasi hipop-
lazikti. Diger sistem bulgulari dogaldi. Laboratuar bulgularinda tam kan sayimi ve biyokimya normaldi. PA-AC grafisinde kalp sag yerlesimli (Situs
inversus ?), abdominal USG ve ekokaryografi normal olarak tespit edildi. Sol el grafisinde 2. ve 3. parmaklarin orta ve distal falankslari agenetik, 4.
ve 5. parmaklarda distal falankslar agenetik, sindaktili saptandi. Kranial MRG normaldi. Denver gelisim testi 20 ay ile uyumlu bulundu. Bu olgu Po-
land sendromu ile mental retardasyon birlikteligi beklenen bir bulgu olmadigi igin sunulmustur.

POSTER: 53
Harlequin Iktiyozis: Olgu Sunumu

Senay S. Erdeve, Ozlem Tiirkoglu, Onder Can, H. Miizeyyen Astarci, Ulkii Tiras, Yildiz Dallar
SB Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara.

Girig: Keratinizasyon bozukluklari (iktiyozlar); klinik olarak kuru, kalin, kabuklagmis cilt yapisi, histopatolojik olarak ise hiperkeratoz ile karakterize
kalitsal bir grup hastaliktir. Harlequin iktiyozis ise konjenital iktiyozisin en ciddi formudur. Otozomal resesif kalitilir ve son derece nadir gériiliir.Ye-
nidogan doneminde siklikla 8limcildiir. Olgu: 24 yasindaki annenin birinci gebeliginden birinci yasayan olarak normal spontan vajinal yolla 34 haf-
talik olarak 1480 gram (10-25 persentil) dogan kiz bebek yenidogan servisine kabul edildi. Anne baba birinci dereceden akrabaydi. Gebelik dénemi-
nin takipsiz oldugu 6grenildi. Hastanin fizik muayenesinde viicudunun yaygin olarak yiizeye sikica yapisik, zirh gériiniimii veren beyaz-sarimsi renk-
te, kalin plaklarla kapli oldugu ve bu plaklarin yer yer derin fissiirlerle bélinmiis oldugu goriildii. Gézlerde ciddi ektropion ve eklabiyum saptandi.
Kulak ve burun geligimi rudimenter goriinimdeydi. Sadece burun kanatlari belirgindi. El ve ayak parmaklarinda kontraktiir mevcuttu ve parmaklar
deformeydi. Hastaya bu cilt bulgulari ile Harlequin iktiyozis tanisi kondu ve cilt biyopsisi alindi. Tedavide intravenéz mayi ve genis spektrumlu anti-
biotik baslandi. Etretinat tedavisi (1 mg/kg/giin) agizdan verildi. Yakin viicut i1sisi takibine alindi. Asepsi gozetilerek deri bakimi yapildi. Tedavilere
ragmen genel durumu gittikce kdtiilesen ve ciddi bradikardileri gelisen hasta yatisinin 29. saatinde kaybedildi.

Tartigma: Genetik gecisli dliimciil hastaliklarda prenatal tani ¢cok 6nemlidir. Harlequin iktiyoziste prenatal tani fetoskopi, fetal cilt biyopsisi ve ges-
tasyonun 17 ve 21. haftalarinda alinan amniyotik sivi hiicrelerinin mikroskobik muayenesiyle olasidir. Bu olgu nedeniyle gebelik doneminde yapilan
izlemin dnemini ve bu tiir olgularda sonraki gebelikler i¢cin genetik danisma verilmesi gerekliligini vurgulamak istiyoruz.
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Erken Konjenital Sifilisli Bir Olgu

Miinire Ergiines , Aycan Unalp , Ozgiir Olukman
Dr. Behget Uz Cocuk Saghgi ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi , zmir.

Tiim diinyada ciddi bir halk saghgr olmaya devam eden sifilis bir spiroket olan Troponema pallidumun neden oldugu bulasici bir hastaliktir. Konje-
nital sifilis prevelansi son yillarda dzellikle gelismekte olan iilkelerde artmaktadir. Enfekte olan yenidoganlarin yaridan fazlasi asemptomatik oldu-
gundan ve semptomatik olanlarda da nonspesifik veya belirgin olmayan bulgular olmasi nedenleriyle konjenital sifilis tanisi problemlidir.

Otuz yedinci gestasyonel haftada, miadinda, 3400 gram olarak dogan 1 giinliik kiz olgu respiratuar distresinin olmasi nedeniyle dogum odasinda
konsiilte edildi. Fizik muayenede takipne ve hipotoni saptandi. Annenin gebeliginin 3. ayinda sifilis tanisi aldigi ancak tedaviyi yarida biraktigi gre-
nildi. Cocugun serolojik testlerinden VDRL titresi 1:16 (kan ve BOS) , TPHA pozitif , RPR negatif , anne ve babanin VDRL testleri 1:16 pozitif olarak
bulundu. Erken konjenital sifilis tanisiyla 10 giin kristalize penisilin tedavisi uyguland.

Hamile kadinlarda dogru taniyi koyarak ve yeterli tedavi ederek dnlenebilir bir hastalik olan konjenital sifilisin yeni milenyumda hala bulunduguna
dikkati cekmek igin konjenital sifilisli bir vaka sunulmustur.
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